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29-letni mężczyzna z narastającymi od ok. 2,5 roku trudnościami w 
chodzeniu

• Głównie skarży się na: uczucie osłabienia i sztywności nóg, 
trudności w szybkim poruszaniu się, łatwe męczenie

• Jednocześnie z bądź nawet przed kłopotami  z chodzeniem pojawiły 
się trudności w rozpoczęciu mikcji, zaparcia, problemy z erekcją

• Wcześniejsze hospitalizacje w kilku oddziałach neurologicznych
 w ramach diagnostyki wykonano m.in.: 

• MRI głowy, odcinka szyjnego, piersiowego i lędźwiowo-krzyżowego 
kręgosłupa – w opisach: bez patologii mogącej tłumaczyć objawy

• badanie płynu m-rdz – prawidłowe wyniki, brak prążków oligoklonalnych

• badania w kierunku neuroboreliozy - negatywne

 podejrzenie stwardnienie rozsiane – sterydoterapia bez efektu 
terapeutycznego (po, IV)
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• Dotychczas nie leczył się przewlekle, aktywny fizycznie

• Neguje wcześniejsze hospitalizacje, urazy, używki

• Wywiad rodzinny:
 rodzice bez schorzeń neurologicznych, niespokrewnieni

 brat matki l. 50 (kłopoty z chodzeniem) – chyba rozpoznanie SM

 2 dzieci (córka 6l. i syn 2l.) – zdrowe

 jedynak

• W badaniu fizykalnym: nn. czaszkowe – w/n; KKG: siła, napięcie mm. 
w/n, o. ścięgniste żywe, symetryczne; KKD: niedowład większy 
proksymalnie, większy w KP, wzmożone spastycznie napięcie mm., 
wygórowane o. ścięgniste obustr.; rzepkotrząs i stopotrząs obustr., 
oo. Babińskiego i Rossolimo obustr.; zaburzenie cz. wibracji do kbgp 
obustr. w KKD, prawidłowe cz. ułożenia i powierzch.; w pr. Romberga 
chwieje się po zamknięciu oczu
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Młody dorosły

Parapareza spastyczna

+ zaburzenie czucia wibracji

+ zaburzenia autonomiczne

Podstępny początek, postępujący charakter

Wywiad rodzinny? (brat matki)
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Neuroobrazowanie

MRI głowy opisane jako prawidłowe
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Diagnostyka cd.

• Krew:
 morfologia, glc, Na, K, kreatynina, CK, pr. wątrobowe, wit. B12, kortyzol – w/n

 negatywne: ANA, ANCA, markery nowotworowe, paraneoplastyczne

• Badanie neurofizjologiczne – w/n 

• VEP, BAER – w/n

• Badanie okulistyczne  - w/n

• Kolor skóry – w/n, łysienie
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A co z wujem?

Parapareza spastyczna postępująca przewlekła 

+ niewydolność kory nadnerczy  (raczej pierwotna)

+ brat matki – mężczyzna pokolenie wyżej

ADRENOLEUKODYSTROFIA?

ALE: 

brak neuropatii, VEP w/n, kortyzol – w/n
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VLCFA (kwasy tłuszczowe o bardzo długich łańcuchach)
C24:0/C22:0 = 1,750 (N: <0,960)
C26:0/C22:0 = 0,060 (N: <0,030)

Gen ABCD1 – wariant c.1208T>G, p. Met403Arg
wariant nie opisany dotąd, Met w pozycji 403 wysoce 
konserwatywna

ADRENOLEUKODYSTROFIA

Wuj – ten sam wariant ABCD1, nieprawidłowe VLCFA
Matka i jej matka – ta sama mutacja (nosicielki)
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Adrenoleukodystrofia
• Rzadka genetycznie uwarunkowana choroba metaboliczna

• Najczęstsza choroba peroksysomalna – 1 na 17 000 noworodków 
(obu płci), cały świat

• Gen ABCD1 na chromosomie X

• Upośledzenie peroksysomalnej beta-oksydacji kwasów tłuszczowych 
o bardzo długich łańcuchach (VLCFA ≥C22)  akumulacja VLCFA w 
osoczu i innych tkankach (m.in. istota biała mózgu, rdzenia 
kręgowego, kora nadnerczy)

• Choroba postępująca
 przed-objawowi mężczyźni najpewniej rozwiną objawy neurologiczne lub 

endokrynologiczne (ch. Addisona); u mężczyzn z izolowaną ch. Addisona 
mogą pojawić się objawy neurologiczne; w ciągu 10 lat 20% chorych z AMN 
(adrenomieloneuropatia) będzie mieć objawy z mózgowia

 presymptomatyczne kobiety mają wysokie ryzyko AMN



Adrenoleukodystrofia – diagnostyka
• Pomiar VLCFA we krwi

• U 15% kobiet  - wynik VLCFA może być fałszywie ujemny

• Potwierdzenie – badanie genetyczne – ABCD1 jest jedynym genem 
sprawczym (> 600 znanych mutacji, ok. 4% de novo)

• U kogo podejrzewać?

Osoby płci męskiej z ch. Addisona (o ile nie ma steroido-21-
hydroksylazy lub p/ciał narządowo-specyficznych)

Młodzi chłopcy i dorośli mężczyźni z zaburzeniami poznawczymi i 
objawami neurologicznymi oraz radiologicznymi (uszkodzenie istoty 
białej w MRI głowy) 

Kobiety z przewlekłą mielopatią (najpewniej niedodiagnozowane)





Rozpoznanie i co dalej?

• Olej Lorenze’a – niepewna skuteczność u dorosłych

• Przeszczep szpiku? Terapia genowa?
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19-letnia kobieta z narastającymi od ok. 6 miesięcy zaburzeniami 
chodu

• Od wczesnego dzieciństwa zaburzenia chodu, równowagi, 
opóźnienie umysłowe 

• Obciążony wywiad okołoporodowy

• Rodzeństwo (siostra 18l., brat 5l.) zdrowe

• Rodzice zdrowi, niespokrewnieni

• Trzykrotnie hospitalizowana z powodu zaburzeń chodu i 
równowagi
 MRI głowy – anomalia rozwojowa OUN (hipoplazja przedniej części ciała 

modzelowatego, jama przegrody przezroczystej)

 MRI L/S – dyskopatia L4/5
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• W badaniu fizykalnym: spowolniała psychoruchowo, prawidłowo 
zorientowana auto- i allopsychicznie; parapareza spastyczna z 
wygórowanymi o. ścięgnistymi, o. Babińskiego obustr., 
wydrążone stopy, nie stoi na piętach

• Bad. neurofizjologiczne: przewlekłe uszkodzenie dolnego 
neuronu ruchowego o typie komórkowo-aksonalnym + 
radikulopatia L/S



#2 neurobrazowanie
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Młoda osoba

Objawy neurologiczne od dzieciństwa

Parapareza spastyczna + DNR + zaburzenia równowagi + opóźnienie 
umysłowe

+ cienkie ciało modzelowate

+ negatywny wywiad rodzinny

Złożona parapareza spastyczna



#3 i #4 

2 siostry: 30 l. i 32 l. z narastającym od 14 l. i kilku lat osłabieniem 
kończyn dolnych, zaburzeniami chodu, niewyraźną mową

• 1 siostra zdrowa

• Rodzice zdrowi, niespokrewnieni

• Wielokrotne hospitalizacje w oddziałach neurologicznych:
 MRI głowy: ścieńczenie ciała modzelowatego

 Bad. neurofizjologiczne: uszkodzenie DNR o typie komórkowo-aksonalnym

 Biopsja mięśnia prawidłowa

 Wykluczone: choroby spichrzeniowe, SCA 1, 2, 3, 6, 8



#3 i #4 neuroobrazowanie



#3 i #4 

Młode osoby – rodzeństwo 
Objawy neurologiczne od dzieciństwa
Parapareza spastyczna + DNR + zaburzenia równowagi + opóźnienie 
umysłowe

+ cienkie ciało modzelowate
+ wywiad rodzinny (siostra)

Złożona parapareza spastyczna

SPG11 – heterozygoty
p.Glu1026fs/c.3075dupA i p.Leu491fs/c.1471_1472delCT

RODZINNA PARAPAREZA SPASTYCZNA TYP 11
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